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背景：鉄芽球性貧血は骨髄における環状鉄芽球の増加を特徴とする難治性貧血で、先天性と後天性に分類さ
れる。最も頻度の高い先天性鉄芽球性貧血は X-linked sideroblastic anemia (XLSA)であり、ヘム合成の初


















時の両方において抗アポトーシス能を持つ Heat Shock Protein family A member 1A (HSPA1A)の高発現を認





ムの前駆体である 5-aminolevulinic acid (ALA)を変異株に投与することで障害されていたヘム合成とグロビ
ン遺伝子の発現が改善した。すなわち、XLSA 患者において ALA 投与が貧血改善効果を持つ可能性が示唆され
た。 
結論：環状鉄芽球は従来考えられていたように貧血発症に関わっているというよりは、むしろ貧血につなが
る細胞死を回避しようとしていることが示された。さらに細胞外から取り込まれる二価鉄が赤血球分化に重要
な働きをする可能性が示唆された。今回樹立したモデルは、疾患の特徴を再現し治療効果を評価できるだけで
はなく、赤血球分化に関しても新たな知見を示すことから、今後より詳細な病態生理の解明や新規治療法の開
発、さらには未知の赤血球分化機構発見への応用が期待される。 
